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RENSEIGNEMENTS SUR LA DÉCLARATION
(Partie remplie par Dr. Kim Blake)
Identifcateur unique :




Mois du déclaration :




Province du déclaration :



Date du jour :




 

 
Veuillez remplir les sections suivantes relativement au cas identifié susmentionné. 
La confidentialité des reseignements est garantie.
	DÉFINITION DE CAS DU SYNDROME CHARGE (SC)

Nourrisson, enfant ou adulte présentant les quatre critères majeurs.


Nourrisson, enfant ou adulte présentant trois critères majeurs et trois critères mineurs.


Enfant ayant déjà obtenu un diagnostic du CHARGE qui ne respecte pas les critères majeurs ou mineurs, mais qui présente une combinaison des éléments précèdents, en plus de certaines observations occasionelles: anomalies rénales, des mains, de la colonne vertébrale ou des membres, ou abdominales (hernie).
Critères d'inclusion majeurs
1.
Colobome – de l'iris, de la rétine, de la couche choroïde, de la papille; microphtalmie
2.
Atrésie de choanes – unilatérale ou bilatérale, membraneuse ou osseuse, sténose ou atrésie 
3.
Anomalies auriculaires caractéristiques - oreille externe (dirigée vers le bas ou en forme de tasse), oreille moyenne (malformations ossiculaires, otites séreuses chroniques), surdité mixte, anomalies cochléaires
4.
Dysfonction du nerf crânien - paralysie faciale (unilatérale ou bilatérale), surdité neurosensorielle ou troubles de déglutition
Critères d'inclusion mineurs
1.
Hypoplasie génitale - garçons : micropénis, cryptorchidie; filles : lèvres hypoplastiques; les deux sexes: retard du développement pubertaire ou développement pubitaire incomplet
2.
Retard du développement – retard les étapes motrice, retard de langage, retard intellectuel
3.
Malformations cardiovasculaires - tous les types, surtout anomalies du septum auriculoventriculaire (par exemple, tétralogie de Fallot), anomalie du canal auriculoventriculaire et anomalies de l’arc aortique
4.
Anomalies de croissance – petite taille, déficience de l'hormone de croissance
5.
Fente orofaciale – fente labiale, labiopalatine ou palatine
6.
Fistule trachéo-œsophagienne - anomalies trachéo-œsophagiennes de toutes sortes
7.
Visage caractéristique - front fuyant, bout de nez écrasé
Critères d'exclusion
Exclut les autres maladies comme le syndrome cardiopalatin facial et le syndrome de DiGeorge (SDG) au moyen de l’examen FISH (hybridation in situ sous marquage fluorescente) afin  d’exclure la suppression 22q 11.


 

SECTION 1 - RESEIGNEMENTS DÉMOGRAPHIQUES

1.1 Identifcateur unique 

1.2 Date de naissance : ____ /_____ /____

                                         JJ         MM  AAAA

1.3
Sexe : Masculin ___ Féminin ___

 

Section 2 - résultats dES EXPLORATIONS Diagnostiques

2.1       Caryotype : Normal ___ Anormal  ___ Inconnu ___

2.2        Hybridation in situ sous marquage fluorescent (FISH) : Normal (nég.) ___ Anormal (suppression 22q 11) ___ Inconnu _____

2.2.1  Le gène déterminant le de la CHARGE (CHD7): Oui ___ Non ___ N.d. ____ 

Décrivent le résultats _______________________________________ 

2.2.2 Études de FISH de Subtelomeric faites : Oui ___ Non ___ N.d. ___ 

Décrivent le résultats ___________________________________  
2.3       Date de naissance de la mère ____/____/________ 

                                                            JJ        MM      AAAA

2.4   Date de naissance du père ____ /_____ /_______: 


                                                    JJ         MM      AAAA
2.5    Le lieu de naissance de la mère: ____________________________

2.6   Le lieu de naissance du père: ____________________ 

Section 3 - paramètres de naissance (note : ND = non disponible)

3.0 Lieu de naissance (province, pays) : _______________________________________

3.1   Âge gestationnel : _____ semaines

3.2 Poids: _______ kg

3.3  Taille: ___ cm

3.4 Circonférence de la tête: _____ cm


3.5  Asphyxie à la naissance : Oui ___ Non ___ n.d. ___


Décrivez : _______________________________________________________________________________

3.6 Apgar (5 min.) : ___
n.d. ________

3.7
Date de diagnostic de syndrome CHARGE : ____ /_____ /_______


                              JJ       MM     AAAA

3.8
Date de décès de l'enfant atteint:  ____ /____ /_____ (fournissez le rapport d'autopsie s’il est disponible)                                     JJ        MM  AAAA

 

section 4 - OBSERVATIONS physiques (Critères MAJEURS) 

4.1 4.1      Colobome (ou microphtalmie) :
Oui ___ Non ___ n.d.___ 

(Dans la négative ou si la réponse n’est pas disponsible [n.d.], passez à la question 5)

4.1.1
Iris : Œil droit : Oui ___ Non ___ n.d. ___  Œil gauche: Oui ___ Non ___ n.d. ___

4.1.2 Rétine, choroïde, papille:

Œil droit : Oui ___ No ___ n.d. ___ Œil gauche: Oui ___ Non ___ n.d. ___

4.1.3
Microphtalmie :Œil droit : Oui ___ Non ___ n.d. ___ Œil gauche: Oui ___ Non ___ n.d. ___

4.1.4
Déficience visuelle (DV) (oeil droit) : Normale ___ Bénigne ___ Modérée ___ Grave ___ Profond ___ n.d. ___ 

4.1.5
Déficience visuelle (DV) (oeil gauche) : Normale ___ Bénigne ___ Modérée ___ Grave ___ Profond ___ n.d. ___

(acuité Bénigne = visuelle 6/6 (20/20) - 6/18 (20/60) ; Modérée = acuité visuelle 6/24 (20/80) - 6/36 (20/120) ; Acuité grave = visuelle 6/60 (20/200) - 3/60 (20/400) ; Acuité profonde = visuelle < 3/60 (20/400))
 

4.1.6
Défaut de champ visuel (oeil droit) : Oui ___ Non ___ n.d.  ___

4.1.7
Défaut de champ visuel (oeil gauche) : Oui ___ Non ___ n.d. ___

Décrivez l'acuité : ______________________________________________________________

Décrivez l'adaptation : ___________________________________________________________

4.2
Atrésie ou sténose des choanes :
Oui ___ Non ___ n.d. ___

(Dans la négative ou si la réponse n’est pas disponsible [n.d.], passez à la question 4.3)

4.2.1
Atrésie de choanes bilatérale:
Oui ___ Non ___ n.d. ___

4.2.2  Atrésie de choanes :
Droit : Oui ___ Non ___ n.d. ___

            Gauche : Oui ___ Non ___ n.d. ___

4.2.3  Sténose de choanes :
Droit : Oui ___ Non ___ n.d. ___


Gauche: Oui ___ Non ___ n.d. ___

Décrivez l'atrésie de choanes (membraneuse ou osseuse) : _______________________________________________

4.3
Anomalies auriculaires caractéristiques (oreille externe, moyenne ou interne): Oui ___ Non ___ n.d. ___

(Dans la négative ou si la réponse n’est pas disponsible [n.d.], passez à la question 4.4)

4.3.1 Oreille externe (vers la bas ou en forme de tasse) :
Oui ___ Non ___ n.d. ___

4.3.2 Oreille moyenne (malformation ossiculaire): Oui ___ Non ___ n.d.___

4.3.3 4.3.3       Oreille moyenne (médias serous chroniques d'otitis, ayant besoin souvent des tubes de T) : Oui ___ Aucun ___ de Na De ___

4.3.4 4.3.4       Oreille intérieure - surdité :
Droite : Oui ___ Qu' aucun ___ de Na De ___ N'est parti : Oui ___ Aucun ___ de Na De ___

4.3.6
Affaiblissement d'audition (oreille droite) : Normale ___ Bénigne ___ Modérée ___ Grave ___ Profond ___ n.d. ___

4.3.7
Affaiblissement d'audition (oreille gauche) : Normale ___ Bénigne ___ Modérée ___ Grave ___ Profond ___ n.d. ___

(Bénigne = DB de perte d'audition 20-40 ; Modérée = DB de la perte d'audition 41-70. Grave = DB de la perte d'audition 71-95. Profond = perte d'audition > DB 95)
Décrivez la perte en décibels : _______________________________________________________________

Décrivez l'adaptation(s), c.-à-d., aides, implants cochléaires : _________________________________________

____________________________________________________________________________________________

4.4 4.4      Anomalies de nerf crânien :
Oui ___ Aucun ___ de Na De ___

(si "pas" ou non disponible (Na(, procédez à la section 5)

4.4.1
Chewing/sucking faible :
Oui ___ Aucun ___ de Na De ___

4.4.1.1 Problèmes avec le sens d'odeur:  Oui ___ Non ___ n.d. ___
4.4.2
Paralysie faciale :
Droite :
Oui ___ Qu' aucun ___ de Na De ___
N'est parti : Oui ___ Aucun ___ de Na De ___

4.4.3 4.4.3       Neuro- surdité sensorielle :
Oui ___ Aucun ___ de Na De ___

4.4.4 4.4.4       Problèmes de Balance/vestibular :
Oui ___ Aucun ___ de Na De ___

4.4.5 4.4.5       Ingestion des problèmes :
Oui ___ Aucun ___ de Na De ___

 

section 5 - Résultats physiques (Critères mineurs) (NOTE : Na = non disponible)

Mâle
5.1 Pénis micro : Oui ___ Non ___ n.d. ___

5.2
Cryptorchidism:: Oui ___ Non ___ n.d ___

Femelle
5.3        Labia de Hypoplastic : Oui ___ Non ___ n.d. ___

Anomalies De Coeur
5.4 Malformations cardiovasculaires mineures (par exemple, persistance du canal artériel, PFO, petit communication interauriculaire (aucune réparation requise), petit communication interventriculaire (aucune réparation requise))

 

5.4.1  Persistance du canal artériel: Oui ___ Non ___ n.d. ___

5.4.2  D'Ovale De Foramen De Brevet (PFO): Oui ___  Non ___ n.d. ___

5.4.3  Petit communication interauriculaire: Oui (défaut de primum) ___ Oui (défaut de secundum) ___ Non ___ n.d. ___

5.4.4  Petit communication interventriculaire: Oui (musculaire) ___ Oui (membraneuse) ___ Non ___ n.d. ___

5.4.5  L'autre mineur (par exemple, anneau vasculaire) décrivent : _______________________________________________________________________
 

5.5 Malformations cardiovasculaires principales : (par exemple, tétralogie de Fallot, anomalies du septum auriculoventriculaire, anomalies d’arc aortique, grand communication interauriculaire réparé, grand communication interventriculaire réparé)

 

5.5.1 Tétralogie de Fallot: Oui ___ Non ___ n.d. ___

5.5.2  Poids du commerce de canal de: Oui ___ Non ___ n.d. ___

5.5.3  De voûte aortique d'anomalie: Oui ___ Non ___ n.d. ___

5.5.4  Communication interauriculaire (grand, réparé): Oui (défaut de primum) ___ Oui (défaut de secundum) ___ Non ___ n.d. ___

5.5.5  Communication interventriculaire (grand, réparé): Oui (musculaire) ___ Oui (membraneuse) ___ Non ___ n.d. ___ 
        L’autre commandant (décrivez) : ________________________________________________________________________
5.7  Lèvre de fissure :
Oui ___ Aucun ___ de Na De ___

5.8  Palais de fissure : Oui ___ Aucun ___ de Na De ___

5.9 Fistule de Tracheoesophageal : Oui ___ Aucun ___ de Na De ___

5.10 Visage distinctif de CHARGE : Oui ___ Aucun ___ de Na De ___

section 6 - Résultats physiques (occasionnels)

6.1
Anomalies rénales : Oui ___ Aucun ___ de Na De ___


Décrivez : _______________________________________________________________________________________

6.2  Anomalies des Mains/Pieds (par exemple, polydactyly, hypoplasia de pouce) : Oui ___ Aucun ___ de Na De ___ 

Décrivez : _______________________________________________________________________________________

6.3 6.3      Anomalies d'épine (par exemple, hemivertebrae) : Oui ___ Aucun ___ de Na De ___

6.31 De Scoliose ___ Oui Qu' aucun ___ de Na De ___ Ne décrivent : ___________________________________________________

6.32 D'Ostéoporose ___ Oui Aucun ___ de Na De ___ 

6.33 Décrivez les résultats et le traitement de balayage de DEXA pour l'ostéoporose : ___________________________________________________________________________________________

6.4
Défauts abdominaux (par exemple, hernie) : Oui ___ Aucun ___ de Na De ___

6.5
Anomalies de cou (shoulders/webbing/short en pente) : Oui ___ Aucun ___ de Na De ___

6.6
Anomalies de dents : Oui ___ Aucun ___ de Na De ___

6.7
Anomalies immunisées de fonction : Oui le ___ aucun ___ de Na de ___ si oui, indiquent : _______________________________

6.8
D'autres résultats non énumérés ci-dessus : __________________________________________________________________

 

section 6A - résultats de formation image (par exemple, XRAY ct, mri)

6A.1 Anomalie d’os temporel: Oui ___ Non ___ n.d. ___ Décrivez : ___________________________________________

6A.2 Anomalie semi-circulaire des canaux : Oui ___ Non ___ n.d. ___ Décrivez : __________________________________________

6A.3 Défaut Mondini (nombre de diminution des tours cochléaires) : Oui ___ Non ___ n.d. ___ Décrivez : ___________________

6A.4 Anomalie olfactive de l'ampoule: Oui ___ Non ___ n.d. ___ Décrivez : ______________________________________________

6A.5
D'autres résultats de MRI (par exemple, atrophie, anomalies de tronc cérébral, etc...): Oui ___ Non ___ n.d. ___

Décrivez : _________________________________________________________________________
 

SECTION 7 - ANTÉCÉDENTS FAMILIAUX
7.1 7.1      Parents de même affectés (avec tous dispositifs de CHARGE, même si doux) : Oui ___ Aucun ___ de Na De ___

Décrivez : _________________________________________________________________________________________

7.2 7.2      D'autres antécédents familiaux significatifs (par exemple, désordres génétiques, affaiblissements d'audition, disability/learning développemental, etc...)

7.2.1 Maternel : Oui ___ Qu' aucun ___ de Na De ___ Ne décrivent : __________________________________________________________

___________________________________________________________________________________________________

7.2.2 Paternel : Oui ___ Qu' aucun ___ de Na De ___ Ne décrivent : _____________________________________________________

___________________________________________________________________________________________________

7.3
Appartenance ethnique (mère) : ___ Canadien Indigène De ___ De ___ De ___ Asiatique Du sud Afro-Canadien Asiatique Caucasien De ___



L'autre ____________________________

7.4
Appartenance ethnique (père) :
___ Canadien Indigène De ___ De ___ De ___ Asiatique Du sud Afro-Canadien Asiatique Caucasien De ___



L'autre ____________________________

 

section 8 - Gastro-intestinal

8.1
Reflux de Gastroesophageal :
Oui ___ Aucun ___ de Na De ___

8.2
Problèmes d'alimentation :
Oui ___ Aucun ___ de Na De ___


Décrivez : _______________________________________________________________________________________

8.3
A exigé un tube de G ou de J pour l'alimentation ? Oui ___ Aucun ___ de Na De ___


Décrivez (combien de temps) : _____________________________________________________________________________


Décrivez le method(s) courant de l'alimentation : ____________________________________________________________

 

section 9 - Behavioural/Psychological

9.1
Hyperactivity/inattention (applicable pour l'âge 3 ans ou plus vieux) :
Oui ___ Aucun ___ de Na De ___

9.2
Problèmes principaux de sommeil :
Oui ___ Aucun ___ de Na De ___

9.3
Repetitive/obsessive/compulsive (entretien ou mouvement ; applicable pour l'âge 3 ans ou plus vieux) : Oui ___ Aucun ___ de Na De ___

9.4
Médicaments pour le comportement :
Oui ___ Aucun ___ de Na De ___


Décrivez : ________________________________________________________________________________________

section 10 - perturbateur endocrinien

10.1
Stature courte (< Th5 centile) :
Oui ___ Aucun ___ de Na De ___

10.2
Insuffisance d'hormone de croissance : Oui ___ Aucun ___ de Na De ___

10.3
Puberté retardée :
Oui ___ Aucun ___ de Na De ___

10.4
Medication/HRT pour le désordre endocrinien : Oui ___ Aucun ___ de Na De ___


Décrivez : _______________________________________________________________________________________

 

section 11 - neurologie

11.1 11.1      Saisies :
Oui ___ Aucun ___ de Na De ___

11.3
Migraine :
Oui ___ Aucun ___ de Na De ___

11.4
Balayage du cerveau CT/MRI anormal : Oui le ___ aucun ___ de Na de ___ si anormal, décrivent : _______________________________

 

section 12 - Surgery/Anaesthesia

12.1
Tracheostomy :
Oui ___ Aucun ___ de Na De ___

12.2
Nombre d'insertion de tube de T :
1-2 ___ du ___ zéro du ___ 7+ du ___ 5-6 du ___ 3-4

12.3
Procédures chirurgicales :
1-3 ___ du ___ 15+ du ___ 11-14 du ___ 7-10 du ___ 4-6

12.4
Anesthésie :
1-3 ___ du ___ 15+ du ___ 11-14 du ___ 7-10 du ___ 4-6

12.5
Complications anesthésiques : 
Oui ___ Aucun ___ de Na De ___


Décrivez : ______________________________________________________________________________________

12.6
Complications de sédation :
Oui ___ Aucun ___ de Na De ___


Décrivez : ______________________________________________________________________________________

 

section 13 - l'information patiente

13.1 13.1      Le métier du père (avant grossesse) : _________________________________________________________

Pendant la grossesse
13.2
Le métier de la mère : ___________________________________________________________________________

13.3
Utilisation d'alcool : Oui ___ qu' aucun ___ de Na de ___ ne décrivent (quand et combien) : _________________________

13.4
Tabagisme : Oui ___ qu' aucun ___ de Na de ___ 
ne décrivent (quand et combien) : ______________________________

13.5
Les médicaments ont employé :
Oui ___ Aucun ___ de Na De ___


Décrivez (types de médicaments, quand, quantité et raison) : _____________________________________


________________________________________________________________________________________________

13.6
Fever/Infection : Oui ___ Aucun ___ de Na De ___


Décrivez (quand, ce qui, et durée) : ____________________________________________________________

13.7 13.7         Saignement : Oui ___ Aucun ___ de Na De ___



Décrivez (quand, combien, durée) : ____________________________________________________________

13.8
Rayons X : Oui ___ qu' aucun ___ de Na de ___ ne décrivent (quand, type et pourquoi) : ___________________________________

13.9
Utilisation des traitements de cheveux :
Oui ___ qu' aucun ___ de Na de ___ ne décrivent (quand et quel type) : ____________________

13.10
Contact avec des pesticides :
Oui ___ Aucun ___ de Na De ___


Décrivez (quand, durée, type) : _________________________________________________________________

13.11 Contact avec des substances de nettoyage à sec : 
Oui ____ Aucun ____ de Na De ____


Décrivez (quand et fréquence) : __________________________________________________________________

13.12
Tous autres soucis concernant des expositions :
Oui ___ Aucun ___ de Na De ___


Décrivez (quand et quel type) : __________________________________________________________________ 
SECTION 14 - REPORTAGE DU MÉDECIN

Nom de famille
de prénom

Adresse

Code
postal
de province de ville

Numéro de fax
de numéro de téléphone

La date
de E-mail a accompli

 
 
Merci de remplir ce formulaire.
 
(CHARGE Blake/July 2005)
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